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Useimpien eukaryootien genomien rakenteelle ja organisaatiolle
on luonteenomaista samankaltaisten DNA-segmenttien toistuminen useam-
paan kertaan kromosomeissa. Kromosomien sentromeeristen ja telomeeris-
ten alueiden selvimpänä yhteisenä pürteenä on nüden pitkät perättëüstois-
tojaksot, nün kutsuttu satelliitti-DNA. Perättäistoistojaksoja, mini- ja mik-
rosatelliitteja, on runsaasti myös kromosomien trkäsivarsissarr, geenien
välisillä alueilla tai nüden sisälIä, introneissa. Satelliitti-DNA on tiettävästi
lähes täysin transkriboitumatonta heterokromatänia, mutta sen rakenteella
saattaa silti olla jokin tärkeä funktio.
Tiheyssentrifugoinnissa toistuvajaksoinen DNA erottuu eril-
lisisksi satellüttijuoviksi joitrin nüden yleisesti käytetty nimi 'rsatellüttiatu-
eetrf vüttaa. Perinteisesti satelliitti-DNA:lla on tarkoitettu kaikkia nütäpNA:1 toistojaksoja jotka tulevat esün tiheyssentrifugoinnissa, myös
histonigeenien toistojaksoalueita ja metafaasikromosomeissa tr satellii tteinatl
erottuvia rRNA-geenien alueita. Nykyisin satelliitti-DNA:n käsite on
varattu lähinnä telomeeristen ja sentromeeristen alueiden sekä varsinaisten
geenien ulkopuolelle tai koodaamattomalle alueelle jåüiville perättÈiistoisto-jaksoille.
Perättåüstoistojaksoja esüntyy myös proteüneja koodaavilla
alueilla DNA:ssa. Keskenään lähes identtiset geenit sijaitsevat useinperätysten, samoin toiminnallisesti tai rakenteellisesti samankaltaiset mutta
sekvenssiltään erilaiset geenit. Geenit ja nüden inaktäviset pseudogeenit
muodostavat nün ikåiän eråiänlaisen toistojaksoperheen.
Toiminnalliset lähes identtiset geenit ja nüden pseudogeenit
voivat sijaita genomissa myös erillään toisistaan mutta tällöin kopioiden
lukumäärä on suhteellisen alhainen. Näiden harvalukuisten toistuvien
elementtien rinnalla ihmisen genomii¡ on levittäytynyt joukko runsas-lukuisia, emäsjärjestykseltään toistensa kaltaisien lükkuvien elementtienperheitä, retroposoneita, retrogeenejä ja retrotransposoneja.
Tässä tutkielmassa tarkastellaan ihmisen perimÈin yleisimpiä
toistojaksoperheitä, sentromeerialueiden alfa-s¿lstliitteja, mini- ja mik-
rosatelliitteja, sekä kahta lükkuvien elementtien perhettä, Alu- ja L1-perheitä. Tutkielnan ensimmäinen osa esittelee näiden toistojaksojen ja
DNA-elementtien rakennetta ja slmtyhistoriaa. Toisessa osassa pohdiskel-
laan toistuvajaksoisen DNA: n funktionaalista merkitystä. Erityistä huomi-
ota künnitetään toistaiseksi tuntemattomalla mutaatiomekanismilla tapah-
tuvan mikrosatellüttien pitenemisen aiheuttamiin perinnölIisün sairauksün.
Tutkielnan kolmas osa on omistettu tarkastelulle toistojaksojen merkityk-
sestä tutkimustyölle. Mini- ja mikrosatelläteissa esünt5rvä pituuspol5rmorfia
on tehn5rt näistä toistuvajaksoisen DNA:n alueista käyttökelpoisia geeni-
merkkejä, joita hyödynnetåiän varsinkin yksilöntunnistusanalyyseissä ja
geenikartoituksessa.
